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RESUMEN

Se hace la primera descripcién en Venezuela de un
gindrome genético poco comiin, estudiado en 1952 y
1959, por Bain y Barret y conocido desde 1970, co-
mo Sindrome Campomélico, denominacion adop-
tado por Spranger. Se describe la historia clinica del pa-
ciente a las caracteristicas propias del Sindrome, al mis-
mo tiempo que se establecen las diferencias con otros
sindtomes genéticos que pueden confundirse con el
descrito.

Por dltimo se hace hincapié en la necesidad de esta-
blecer un diagnéstico precoz del cuadro resaltando la im-
portancia del asesoramiento genético para la futura des-
cendencia.

INTRODUCCION

Los reportes originales de este sindrome fueron descritos en 1952 y
1959 (1, 3) y no fué sino hasta 1970. cuando se conocié mas ampliamente
y se le comenzé a denominar “Sindrome Campomélico™ (9,14), aparecien-
do 10 afos después una publicacion constituida por una casufstica de 43
casos (5).



Las principales caracteristicas de este sindrome son las siguientes:
Crecimiento prenatal deficiente, retardo de la maduracion dsea y ocasio-
nalmente polihidramnios y microcefalia, estando asociado con enanismo
de miembros cortos, encurvamiento anterior de fémur y tibia, cara achata-
da, puente nasal bajo, micrognatia, paladar hendido, laringotraqueomalacia
y. neurologicamente hipotonia generalizada (2,8,13).

Desde ¢l punto de vista genético, la herencia no estd bien determinada
(6, 11, 15). 3e han reportado hermanos afectados, por lo que se supone
que la herencia es autosomica recesiva (10), siendo posible que exista
heterogenicidad genética en la etiologia del sindrome. La consanguinidad
es un factor importante aunque existen casos reportados donde ésta no es
determinante. Se ha asomado la posibilidad, en el origen del sindrome, de
agentes teratogénicos, tanto acripticos como infecciosos y quimicos que
sin embargo, no ha tenido verdadera sustentacion. aunque no es descarta-
ble la influencia de estos factores (8,15).

Lo reciente de su descripcion en la literatura mundial y la falta de
literatura nacional al respecto, nos llevo a considerar la importancia de este
caso y a la primera publicacion hecha en Venezuela.

Caso clinico

Se trata de un lactante masculino, nacido en Maracaibo, Venezuela, el
22.5-85, quien ingresa al Servicio de Infectocontagiosas del Departamento
de Pediatria del Hospital Universitario de Maracaibo a los 2 meses de edad,
presentando dificultad respiratoria, fiebre, rechazo al alimento e irritabili-
dad de 24 horas de evolucion. Entre los antecedentes de importancia:
madre de 23 afos, padre de 27 afios, ambos sanos, producto de un primer
embarazo simple, controlado, sin complicaciones aparentes, a término,
nacido por cesarea, debida a ruptura prematura de membranas y presenta-
cion podalica. Habia escaso liquido amniotico, el cual era meconial y
envejecimiento placentario. Nace con un peso de 2,600 Kg. y talla_de
46 cm., perimetro cefilico: 35 cm. Debido a problemas respiratorios al
nacer y a que era un nifio potencialmente séptico, permanece hospitalizado
por 23 dias. Un dato importante es el hallazgo de isonimia, es decir, tanto
al padre como la madre tienen el mismo apellido materno, viven en la
misma localidad, lo que induce a pensar que la pareja podria presentar
nexos familiares entre si.

El examen fisico muestra: déficit pondoestatural, palidez cutdneo
mucosa moderada, circunferencia cefalica: 35 ¢m., craneo con prominen-
cia frontal y de parietales, fontanelas amplias, hipertelorismo ocular,
escleroticas azules, ojos protruidos, baja implantacion de pabellones
auriculares, micrognatia, paladar hendido, puente nasal bajo, torax simé-
trico, dibujdndose arcos costales, con tirajes subcostal e intercostal mode-
rado, circunferencia toraxica: 30 cm., testiculos en bolsas escrotales,
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miembros inferiores cortos con encurvamiento de fémur y tibia, lujacion
de cadera, genus varus bilateral, los brazos son igualmente cortos e hipoto-

nia generalizada (Fig. 1 y 2).
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Fig. 1.— Caracteristicas cefalicas del caso reportado

Lavaloracionde ORL revela Laringotraqueomalacia.

La consulta con Genética concluye en un enanismo de miembros cor-
tos: Sindrome Campomélico.

Examenes de laboratorio:

Funcionalismo renal, calcio, fésforo, fosfatasas alcalinas, Ta, T4, TSI:
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Fig. 2.— Caracteristicas morfologicas del paciente

dentro de la normalidad

Proteinas totales: 4,4 grs%, albiiminas: 2,9 grs%, globulinas; 1,5 grs%.
Relacion A/G: 1.9,

Estudios radiologicos:
Pérdida del eje diafisario de huesos largos de ambas extremidades in-

feriores con angulacion a nivel de la union de los tercios medios y proxi-

mal, de concavidad medial. Leve engrosamiento de la cortical medial de
ambos fémur y tibia (Fig. 3).
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Fig. 3.— Estudio radiologico de las extremidades inferiores
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TABLA I

CARACTERISTICAS DEL SINDROME CAMPOMELICO.
RELACION EN EL CASO REPORTADO.

Caracteristicas Clinicas Caso Reportado

[Enanismo

4+

Encurvamiento de tibia v fémur

Macrocefalia

Cara achatada

Puente nasal bajo
Micrognatia

Paladar hendido
Laringotraqueomalacia
Polihidramnios
Hidronefrosis

+ + + +

+

Genus Varus bilateral

Lujacion de Cadera

Torax pequeno

Baja implantacion de pabellones auriculares

+ o+ + 4+

DISCUSION

Las manifestaciones tanto clinicas como radioldgicas encontradas en
el presente caso, llenan los criterios para el diagnéstico de Sindrome Cam-
pomélico. Estos criterios estin expuestos en la Tabla I, donde se puede ob-
servar que casi todas las caracteristicas aparecieron en el caso en cuestion.

Otros elementos que también contribuyeron al diagnéstico son el pa-
tron genético, asi como la isonomia encontrada, aungue se sabe que ésta
altima no es factor determinante en la presentacion del sindrome. Por otra
parte, llama la atencion que en la mayoria de los casos publicados, la ma-
vor frecuencia fué del sexo femenino (2,6, 8, 11, 16), mientras que el caso
que presentamos es del sexo masculino.

Iin cuanto a otros cuadros similares y que podrian ser motivo de con-
fusion en el diagnostico, tenemos los siguientes sindromes a considerar:

El Sindrome de Kniest es la condrodisplasia mds parecida al Sindrome

- Campomélico, pero entre las diferencias tenemos que en el primero, la he-
rencia es autosomica dominante ligada al X, mientras que el Sindrome
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Campomélico se sospecha que tiene herencia autosomica recesiva. Desde el
punto de vista clinico, en el Sindrome de Kniest no se ha observado mi-

crognatia, curvatura de miembros, ni anormalidades congénitas del corazon
y del tracto urinario; sin embargo, la similitud entre ambos sindromes es
tan completa que para algunos (4), la diferenciacion solo, se podria esta-
blecer por el tiempo de sobrevida, ya que, mieniras el Sindrome Campo-
mélico tiene sobrevida muy breve, en el Sindrome de Kniest los individuos
afectados alcanzan la edad adulta.

El Sindrome de Larsen constituye una displasia esquelética con mal-
tiples lujaciones articulares y facies peculiar cuya forma de herencia se di-
ce que es aulosomica recesiva, aunque no esta comprobada (17), pero si
bien en el Sindrome Campomélico hay lujacion de cadera, no son frecuen-
tes las dislocaciones de otras articulaciones y la hiperelasticidad articular es
mucho mas acentuada en el Sindrome de Larsen.

In cuanto a la Osteogénesis imperfecta, puede haber enanismo, escle-
roticas azules v deformidades oseas, pero en esta entidad hay fracturas es-
pontaneas intrauterinas o perinatales multiples v por ultimo, se hereda con
cardcter autosomico dominante (7,12).

También podria confundirse este sindrome con la Hipofosfatasia en
Micromelia Congénita, pero en ella la caracteristica es la deficiencia con-
génita de la fosfatasa alcalina en suero, huesos v tejidos (7,12).

El Sindrome Campomélico es de muy mal prondstico y la mayoria de
los pacientes mueren en el periodo neonatal, frecuentemente por infeccio-
nes respiratorias v, los pocos casos que logran tener una supervivencia de
cierta duracion, presentan trastornos severos del sistema nervioso central
del crecimiento v problemas para la alimentacion.

En el presente caso reportado, el paciente fallecié a los 10 meses de
edad por complicacion neumonica, después de presentar episodios respira-
torios que ameritaron su hospitalizacion en repetidas ocasiones.

ABSTRACT

Campomélico Sindrome: first case reported en Venezuela. Guerrero E. (De-
partamento de Pediatria. Hospital Universitario de Maracaibo. Maracaibo
Edo. Zulia, Venezuela) Moreno F. 1. Soto M., Lépez F., Pernita A., Rome-
ro R., Rincén A. Invest. Clin, 27(4): 249 - 257, 1986.— We make the first
report in Venezuela about an uncommon genetic disorder, studied in 1952
and 1959 by Bain and Barret and known, since 1970, by the name of Cam-
pomelic Syndrome, term adopted by Spranger. We describe the clinical
history and features of the disorder, as we stablish the differences between
this syndrome and another genetic abnormalities with which it is likely to
be confused.
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Finally, emphasis is made in the need of an early diagnosis ana the
importance of genetic counseling for the future offsprings.
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